
Et si c’etait une 

maladie rare ? 

Les questions 


M lle P, 28 ans, est admise dans le service de gastro- 
enterologie pour I’exploration d’un tableau Clinique 
recidivant associant 
des episodes de douleurs abdominales et vomissements d’origine 
indeterminee avec emission d’urines foncees sur plusieurs jours, le plus souvent 
en periode premenstruelle. 

L’abdomen est souple et le reste de I’examen clinique est normal, les bilans 
biologiques et I’imagerie ne revelent aucune anomalie. 


■ Que pensez-vous de ces urines? 

■ Si c’etait une maladie rare, laquelle evoqueriez-vous en premier lieu ? 

■ Quel(s) examen(s) vous semble(nt) necessaire(s)? 



Cette jeune femme de 17 ans consulte aux urgences devant Papparition depuis 
quelques heures d’un oedeme des levres (v. figure). Elle signale qu’il s’agit du 
3 e episode d’cedeme en quelques mois. Le premier avait touche la paupiere; 
le diagnostic de piqure d’insecte avait ete evoque. Le deuxieme avait atteint la 
levre superieure; elle etait alors allee une premiere fois aux urgences et avait regu 
une injection intraveineuse de dexchlorpheniramine (Polaramine) et de methyl- 
prednisolone (Solu-Medrol); les symptomes avaient regresse en 72 heures comme 
lors du 1 er episode. Elle n’a pas de terrain atopique, n’a jamais fait d’urticaire. 

Cet oedeme n’est ni douloureux ni inflammatoire. Elle n’a pas de fievre. L’examen 
clinique est, par ailleurs, normal. Elle signale cependant une discrete gene 
respiratoire avec un changement du ton de sa voix. 

■ Comment definissez-vous cet oedeme et quelles en sont les deux principales 
origines? 

■ Quelle maladie rare peut etre responsable de ces symptomes recidivants et peu 
sensibles aux antihistaminiques et aux corticoTdes? 

■ La dyspnee laryngee impose un traitement en urgence. Quel est-il ? 



Ce jeune homme de 24 ans consulte pour une epistaxis faisant decouvrir 
une thrombopenie a 30000/mm 3 associee a une splenomegalie nette. 

Dans ses antecedents on note, il y a 4 ans, une fracture de I’humerus liee 
a un traumatisme minime, et, il y a 1 an, un episode de crise douloureuse osseuse 
intense du genou gauche ayant dure 15 jours. Aucun antecedent familial n’est 
trouve. L’imagerie par resonance magnetique (IRM) du genou gauche (figure) 
montre une zone d’infarctus osseux ancien. 

■ Comment interpretez-vous cette IRM ? 

■ Si c’etait une maladie rare, laquelle evoqueriez-vous en premier lieu ? 

■ Quel(s) examen(s) vous semble(nt) necessaires? 
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Et si c’etait une 

maladie rare ? 



Cette femme de 27 ans a accouche, il y a 3 semaines, d'un troisieme gargon 
un mois avant terme. L'accouchement par voie basse a ete marque par la survenue 
d’une dechirure perineale au moment de I'episiotomie. 

Dans ses antecedents, on note une tendance ecchymotique et une recession 
gingivale traitee par greffes a repetition. 

Depuis 4 jours, elle a une cervicalgie gauche et des cephalees. La veille 
de sa consultation, elle a note un ptosis gauche cedant spontanement 
en quelques heures. 

■ Comment interpretez-vous cet echodoppler arteriel realise en urgence? 

■ Si c’etait une maladie rare, laquelle evoqueriez-vous ? 

■ Quel(s) examen(s) vous semble(nt) necessaire(s)? 



M me A, 30 ans, non fumeuse, n’a pas d’antecedents pathologiques, et notamment 
respiratoires. Elle a eu, il y a 1 an, un pneumothorax gauche, incomplet, avec 
decollement limite, devolution favorable avec le repos. II y a 3 mois, une recidive 
de pneumothorax, contralateral, a necessity un drainage. La radiographie 
pulmonaire de controle ci-contre a ete realisee. 

■ Comment interpretez-vous la radiographie? 

■ Si c’etait une maladie rare, laquelle (lesquelles) evoqueriez-vous en premier 
lieu? 

■ Quel(s) examen(s) vous semble(nt) necessaire(s)? 


■ 



Un homme de 50 ans a pour seul antecedent un cedeme de Quincke apres piqure 
d’hymenoptere. Depuis 6 mois, il a presente plusieurs tassements vertebraux 
(figure) sans complication neurologique. II signale egalement un prurit et des 
episodes de flush survenant principalement lors de I’exposition a la chaleur 
et I’absorption d’alcool, ainsi qu’une pollakiurie estimee a 15 mictions quotidiennes, 
et des troubles de I’humeur a type d’irritabilite et d’anxiete. L’examen clinique note 
la presence de lesions cutanees du dos. Une osteoporose severe est detectee 
avec un T-score a - 5,6 au rachis lombaire et - 2,1 au niveau femoral. 

■ Comment interpretez-vous cette radiographie? 

■ Si c’etait une maladie rare, laquelle evoqueriez-vous? 

■ Quels examens complementaires vous semblent necessaires? 
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